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Kalitsal hastaliklar diinyada oldugu kadar iilkkemizde de &nemli bir sadhk
sorunudur. Bu tiir hastaliklann, bireylerie sinirl kalmayip, kusaktan kusada aktariima
riskinin olmas: ve ¢odunun kesin tedavisinin bulunmamasi, bu sorunun temel
nedenlerini olutturur. Bununia birlikte, kalitim geklinin bilinmesi, ailede olasi/kesin
tagiyicilann saptanmas: ve gerektiinde prenatal tani yapiimasi kalitsal hastatiklarin
6nlenmesi igin giniimiizde izlenebilecek tek yoldur.

Tirkiye'de sik gorilen bazi kalitsal hastaliklarda etkili bir molekdler tani
programinin uygulanmasi amaci ile, Bogazigi Universitesi Biyoloji Béliimii ve Diizen
Laboratuvariar Grubu Ekim 1993 yilinda ortak bir proje baglatti. Bu proje kapsaminda,
Duchenne/Becker kas distrofisi (DMD/BMD), hemofili A, hemofili B, ?-talasemi, orak
hiicre anemisi (SCA) ve kistik fibroz (CF)'in DNA analiz ¢aligmalari, ilk defa ézel bir
laboratuvar biinyesinde baslatiidi. Projenin sonlanmasint takip eden dénem iginde,
rutin DNA analizieri devam eden hastaliklar disinda, spinal miskiler atrofi (SMA),
akondroplazi (ACH), faktér V Leiden mutasyonu ve otozomal resesif polikistik bobrek
hastalii (ARPKD) icin DNA analiz ¢aligmalari baglatildi. $ubat 1996-Nisan 1999
tarinleri arasinda 86 faktér V Leiden, 77 p-talasemi, 46 CF, 44 DMD/BMD,
9 hemofili A, 11 SMA, 6 ARPKD, 4 SCA, 3 hemofili B ailesi olmak iizere toplam
286 aile mutasyon belileme veya baglanti analizi istegi ile bélumiimiize bagvurdu.
Galisma siresince, prenatal tani isteyen 34 aileye toplam 36 prenatal tam verildi.

Bélum iginde, rutin DNA analizler sonucunda mutasyon bulunamayan ailelerde,
bilinmeyen mutasyonlarin aragtinlmasi igin uygun DNA analiz teknikleri
gelittiriimektedir.



